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Inleiding
In 1983 publiceerden Fadhil et al. 
een tot dan toe niet eerder beschre­
ven ectodermale dysplasie, die zij 
odonto-onycho-dermale dysplasie 
noemden.1 Onder 24 personen, be­
horend tot drie verwante Libanese 
families, werden zeven patiënten ge­
vonden die leden aan hyperhidroti- 
sche, transgrediente palmopiantaire 
hyperkeratose, een melkgebit op vol­
wassen leeftijd, droog en spaarzaam 
geïmplanteerd haar, dystrofische na- 
gels en een mild erydiecm over de 
wangen en de neus. De stamboom 
kwam overeen met een autosomaal 
recessieve overerving. Voor zover wij 
konden nagaan is deze nieuwe enti-
teit tot nu toe niet bevestigd door 
anderen. In dit artikel wordt één indi­
vidu met niet verwante ouders be­
schreven, die naast een milde menta­
le retardatie aan de hierboven ver­
melde symptomen leed.
.......
Casus
Anamnese
Een 31-jarige blanke man bezocht 
ons vanwege palmaire huidproble- 
men die reeds vanaf zijn vroege jeugd 
bestonden. Hij klaagde over een pro­
gressieve verdikking van zijn hand­
palmen, gepaard gaande met pijnlijke 
kloven en versterkte zweetproduktie. 
Deze klachten beperkten hem in toe­
nemende mate in het uitoefenen van 
zijn grootste hobby, het bespelen van 
een accordeon, Als gevolg van men­
tale retardatie leefde hij in een gezins­
vervangend tehuis. Zijn algemene 
anamnese was zonder bijzonderhe­
den, m.u.v. het gebruik van Tegre- 
tol® (carbamazepine). Dit genees­
middel was ±15 jaar eerder ingesteld 
na een enkelvoudig epileptisch insult. 
Zijn ouders waren geen verwanten 
van elkaar. De ouders van zijn vader, 
zijn twee broers en een zuster bleken
T a b e l 1 . Gegevens van de diverse syndromen
syndroom mentale
retardatie
over-
erving
tanden haren nagels andere
kenmerken
Clouston 4*/~ AD meestal
normaal
droog, 
gering, dun
dystrofisch
Copeland + AR? hypodontie alopecia dystrofisch intracraniële 
calcificaties ■
Fadhil OW» f 4 AR hypodontie
melkgebit
droog, 
normaal tot 
gering
dystrofisch ‘solaire elastosis 
en ichthyosis’
casus +/- AR? zie boven droog, 
gering, dun
dystrofisch keratosis pilaris 
atrophicans 
en ichthyosis
AD~autosomaal dominant; AR=autosomaal recessief
een normale intelligentie te hebben 
zonder huid- o f gebitsafwijkingen. Er 
was geen informatie beschikbaar over 
de familie van moederszijde.
Lichamelijk onderzoek 
Inspectie toonde geringe palmoplan- 
tairc erythematosquameuze plaques 
met een relatief scherpe grens, over­
grijpend naar de dorsale zijde, en ern­
stig dystrofische nagels (fig. 1 en 2), 
In de handpalmen bestonden ver­
schillende kloven. Zowel de handpal­
men als de voetzolen waren erg klam. 
Het hoofdhaar was droog, spaarzaam 
geïmplanteerd, dun en donkerblond. 
De wenkbrauwen en oogharen waren 
eveneens spaarzaam geïmplanteerd. 
De huid over de neus en wangen 
toonde atrofie, erytheem met fijne 
schilfering en teleangiëctasieën, pas­
send bij keratosis pilaris atrophicans 
(fig. 3). De gehele huid was droog en 
ichthyosiform schilferend. Intra- 
orale inspectie bracht een oligodontic 
van de permanente dentitie aan het 
licht en een nog aanwezig melkgebit 
(fig. 4 ). Andere lichamelijke afwijkin­
gen werden niet waargenomen, met 
name geen doofheid.
Aanvullend onderzoek
Een röntgenopname van de kaken 
liet zien dat het melkgebit, met uit­
zondering van de 74 en 84 , nog com­
pleet in situ was, met een oligodontie 
van de blijvende gebitselementen. 
Alleen de 16, 26 , 33 en 43 waren 
aangelegd en doorgebroken. De his­
tologie van een biopt uit de hand­
palm toonde acanthotische epidermis 
niet prominente hyperkeratose, voor­
namelijk van het ortho- en focaal van 
het para-type aan. Het stratum gra- 
nulosum was wisselend breed. In het 
stratum papillare van de der mis was 
een gering, rondkernig perivasculair 
infiltraat zichtbaar, vooral ook rond 
de zweetklieren (fig, 5). Een rönt­
genfoto van de schedel gaf geen aan­
wijzingen voor intracraniële calcifica- 
ties. G-bandering van de chromo­
somen van gekweekte lymfocyten liet
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